

































































































































































































































Chr． 1 II III
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診断　口唇
伴って生まれ，破裂型が異る双生児（女児）をQF
にて変異染色体を比較分析した（Fig．3）．3番染色
基部，13，14，22番染色体の基部，付随体に姉妹
じ変異バンドが認められ，一卵性双生児と考えら
．
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Fig．3　Q－variant　chromosomes　of　monozygotic　twins．　Twins　A　and　B
　　　had　the　same　variant　chromosomes，　showing　white　arrows。
　　　A＝elder　sister　B；younger　sister
5　考 察
　分染々の登場以前の染色体の同定は染色体の形態や
オートラジオグラムの所見によって決定され，Down症
候群，18トリソミー，13トリソミーなどのトリソミー
症候群や猫鳴き症候群，4p一，18　q一，18　p一，13　q一のよ
うな欠失症候群などの8種の常染色体異常とTurner，
Klinefelter，超雌，　YY症候群などの4種の性染色体異
常が染色体異常症候群と確定されていた．現在これら
の症候群は古典的染色体異常症候群とよばれる．
　各種の分染法の開発により，すべての染色体と染色
体の長短腕を個々に同定できるようになったので，1番
から22番染色体の過剰や欠失のみならず，各々の長田，
短腕別の全長および部分領域の過剰や欠講の同定も可
能となって，数多くの新しい染色体異常症候群が報告
されるようになり，現在新しくモザイクを含めて200種
近くが報告されている．
　札幌医大各科および道内の病院から依頼のあった19
例の先天異常および遺伝性疾患患者の染色体をQFQ法
にて分析したところ，7例の異常が発見され，そのすべ
てが臨床的所見と一致していた．染色体異常が認めら
れなかったものの内，性染色体異常の疑いが2例あっ
たが，これらは簡単な性染色質の検査（X一クロマチン
およびY一クロマチン）で異常を見つけることができる
ものでスクリーニングの目的で最初から染色体の検査
をする必要はないと思われた．
　分染法にはQバンド，Gバンド，RバンドおよびCバ
ンド法の他数多くの方法があるので，これらを適当に
組み合わせることによって今まで同定できなかった異
常染色体も同定可能となった．
　例えば4p一と判定された症例で，臨床症状が合わな
いため再検したところ実は相互転座型の異常であるこ
とが判明したものもある．4番染色体の短腕遠位部の部
分欠失の部位を同定するためには，QバンドやGバン
ドでは淡く染まるため，同定が難しいが，Rバンドで
は逆に濃く染まるので欠失部位の同定が容易である．
このように各種バンド法を適当に組合わせることによ
り，数多くの染色体異常が発見されると考えられる．
現在当大学の中央検査室では染色検査が行われておら
ず，私立の検査センターに各科から発注しているのが
現状である．しかしここでもGTG法しか行われておら
ず，特殊な症例になると確定診断ができないのが現状
である．一度GTG法等によってスクリーニングされた
症例を当教室に確定診断を求めてきたため，きわめて
まれな染色体異常が多数発見された．今後はさらに臨
床症状，Glucose－6－phosphate　dehydrogenase
（G6PD），　Esterase　D（ESD），　Superoxide　dis－
mutase－1（SOD－1），β一Galactosidase（β一GAL）な
どの酵素の同定を組み合わせることによりさらに染色
体分析の精度が増すものと考えられる．
　一方，変異染色体はQバンド，CバンドおよびRバ
ンド法などによりヒト染色体の1，9，16番，Dグルー
プ（13－15），Gグループ（21－22），　Y染色体などに見
られ，その位置，大きさ，染色性（蛍光の強弱）など
が目安となる．これらは変異バンドと呼ばれているが，
その特徴は親から子に受け継がれる遺伝的マーカーで
ある．親子三代にわたる変異染色体の伝わり方を調べ
た結果，一代目の変異染色体が二代および三代目に確．
実に伝わっていることが明らかになり，変異染色体を
追跡することは親子鑑定のみならず卵性診断の精度を
さらに高めるものと考えられる．
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6　結 論
　昭和55年6月から昭和56年3月までの10ケ月間に
札幌医大法医学教室で扱った染色体検査を解析したと
ころ，次のような結果が得られた．
1）　先天異常患老19例中7例に染色体．異常が発見さ
　れ，QFQ法の結果，異常核型は6例が47，　XX又は
　XY，＋21で1例が47，　XX，＋18であった．
2）　従来の検査方法で同定できなかった異常染色体も
　Qバンド，GバンドおよびRバンド法な．どを適当に
　組み合わせることにより同定することが可能である．
3）変異染色体は親から子に伝承されていることがわ
　かり，親子．鑑定への応用が可能である．
4）　変異染色体の分析は，卵性診断の精度をさらに高
　めた．
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